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11. INTRODUÇÃO
A expressão "displasia ectodérmica hereditária" foi cria 
da por Weech (1929) com o objetivo de substituir outras de 
signações como "distrofia do cabelo e unhas", "defeito do ca 
belo e dentes", "desenvolvimento imperfeito da pele", "defei 
to ectodérmico congênito", etc. Essas expressões designavam 
apenas um pequeno grupo de síndromes que tinham como sinais 
cardinais: hipotricose, hipodontia, onicodisplasia e hipoi
drose ou somente alguns destes sinais. Segundo Weech, a no 
va expressão possuia três aspectos principais:
a) os distúrbios afetavam o desenvolvimento de tecidos;
b) estes distúrbios eram, geralmente,de origem ectodermica;
c) a hereditariedade desempenhava importante papel etiológi 
co.
A mais conhecida das displasias ectodérmicas (DE) era a 
de Christ-Siemens-Touraine (CST). O fato de várias outras 
serem também designadas de DEs criou uma confusão terminolõ 
gica, tornando-se esse, um grupo de síndromes heterogêneos 
tanto do ponto de vista clínico como do etiolõgico (Freire 
-Maia, 1971).
0 velho conceito de síndrome de uma única camada embrio 
nária não pode ser mais aceito (Rosselli e Gulianetti, 1961), 
desde que as síndromes são geralmente caracterizadas por cons 
telações de sinais de origem embrionária múltipla. 0 nome o
riginal de DE permanece por motivos históricos e também por 
que os defeitos ectodérmicos são os mais graves ou os mais e 
videntes (Freire-Maia, 1977a).
Atualmente, a definição de DE varia muito de um autor 
para outro (Freire-Maia, 1977a). Pode significar:
- apenas uma síndrome (a de CST);
- um grupo de duas síndromes, designadas por "forma anidro 
tica" e "forma hidrôtica", a primeira sendo a CST e a se 
gunda, a síndrome de Clouston;
- um grupo de duas síndromes "principais" ("forma hidrôtica" 
e "forma anidrótica"), com alguma heterogeneidade (presen 
ça de algumas síndromes "variantes");
- um pequeno grupo de síndromes bem delimitadas: CST, Clou£ 
ton e algumas outras;
- um grande grupo de síndromes.
A tendência atual ê a de aceitar-se esta última defini 
ção (Freire-Maia, 1971, 1973, 1977a; Settineri, 1974; Wit 
kop, Brearley e Gentry, 1975; Pinsky, 1975). Muitas das DEs 
são claramente devidas a mecanismos genéticos e se caracteri^ 
zam muitas vezes, por apresentarem, ao lado de distúrbios em 
tecidos de origem ectodérmica, outros com origem em outros 
folhetos embrionários. Algumas são displasias puras, enquan 
to que outras representam complexos síndromes de displasias 
e malformações.
0 presente trabalho, apresenta uma revisão clínicó-gené 
tica de 53-59 DEs, segundo o conceito e classificação de Frei 
re-Maia (1971, 1973, 1977a), e os resultados de uma investi 
gação sobre sudorese, através de quatro técnicas, em cinco
diferentes DEs.
2. REVISÃO CLlNICO-GENÉTICA DAS DEs
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Freire-Maia (1971) sugeriu uma definição clínica e tuna 
classificação clínico-mnemônica das DEs. Como condições mí 
nimas para que uma determinada síndrome possa ser incluída 
no grupo das DEs, considerou indispensável a presença de, pe 
lo menos um, dos quatro sinais clássicos seguintes:
(1) tricodisplasia;
(2) distúrbios dentários;
(3) onicodisplasia;
(4) disidrose (hipoidrose ou hiperidrose).
As condições com pelo menos dois desses sinais formam o 
grupo A e as com apenas um (e pelo menos mais outro em outra 
estrutura com origem ectodérmica) formam o grupo B.
Os subgrupos do grupo A são designados pelos números cor 
respondentes aos seus sinais ou por expressões que os desicj 
nem. Assim, por exemplo, a síndrome de CST pertence ao sub 
grupo 1-2-3-4 ou trico-odonto-ônico-disidrótico.
Os subgrupos do grupo B são designados pelo número de 
um dos quatro sinais clássicos referidos, ao qual se acres; 
centa o número 5 (referente a um outro sinal ectodêrmico). 
Assim, por exemplo, a síndrome de Feinmeisser-Zelig pertence 
ao subgrupo 3-5 (onicodisplasia e surdez sensorineural congi 
nita). As síndromes dos grupos A e B podem também apresen 
tar outros sinais, ectodêrmicos ou não.
Segundo esta classificação, realizamos a revisão clínjl 
co-genética das DEs (Tabelas 1, 2, 3 e 4).
A Tabela 1 apresenta uma lista de 53-59 DEs pertencentes
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ao grupo A, e seus sinônimos, classificadas em 10
Subgrupo 1-2-3-4: trico-odonto-ônico-disidrõtico;
I 1-2-3 : trico-odonto-oníquico;
«1 1-2-4 : trico-odonto-disidrõtico;
I 1-3-4 : trico-ônico-disidrôtico;
li 2-3-4 : odonto-ônico-disidrõtico;
1 1-2 : trico-odôntico;
I 1-3 : trico-oníquico;
I 1-4 : trico-disidrótico;
I 2-3 : odonto-oníquico;
I 2-4 : odonto-disidrõtico.
Na Tabela 2, indicamos a existência ou não de sinais, 
assim como a etiologia, considerando os seguintes itens:
(1) cabelo e pêlos;
(2) dentes;
(3) unhas;
(4)^  sudorese;
(5) pele; *
(6) audição;
(7) olhos;
(8) facies;
(9) desenvolvimento psicomotor e físico;
(10) membros.
A breve descrição dos sinais assinalados em cada DE é a 
presentada na Tabela 3. Na Tabela 4, relacionamos 12 DEs, 
pertencentes ao grupo B, classificando-as nos seguintes sub 
grupos: Subgrupo 1-5; Subgrupo 2-5; Subgrupo 3-5.
Tabela 1. Lista das DEs e seus sinônimos, classificadas em 
subgrupos (Baseada em Freire-Maia, 1977).
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Displasias Ectodérmicas
Subgrupo
1. Christ-Siemens-Touraine 
(CST) ..................
2. DE autossômica recessiva 
hipoidrótica ...........
3. Goltz-Gorlin ...........
4. Xeroderma-talipes-defeito 
do esmalte (XTE) .......
5. Rosselli-Gulienetti ....
(casos 2 e 3)
6. Disceratose congenita ...
7. Paquioníquia congênita ..
Sinônimos
*
1-2-3-4
S. de Siemens; S. de Weech;
S. de Jacquet; S. anidrose- 
-hipotricose-anodontia; DE 
hereditária anidrõtica; po 
lidisplasia ectodërmica here 
ditaria; DE hipoidrótica li_ 
gada ao X.
S. de Goltz; S. da hipopla 
sia foco-dermal.
S. de Zinsser-Engman-Cole;
S. de Cole-Rauschkold-Toomey; 
S. de Zinsser; S. de Cole.
S. de Jadasshon-Lewandowski; 
paquioníquia ictiosiforme; 
policeratose congênita; pa 
quiohíquia congênita tipo I; 
idem tipo II; idem tipo III.
8. Rapp-Hodgkin
9. DE-ectrodactilia-fissuras 
(EEC) ..................
Subgrupo
10. Rothmund-Thomson ......
11. Fischer-Jacobsen-Clouston
12. Coffin-Siris
DE hipoidrótica com labio le 
porino, palato fendido e a 
normalidades oculares, geni 
tais e digitais.
Ectrodactilia, DE e lãbio-pa 
lato fendidos.
1-2-3
S. de Rothmund; S. de Roth 
mund-Petges-Cléjat; S. de 
Petges-Cléjat; distrofia de 
Rothmund; S. de peciloderma 
congênito e da catarata juve 
nil; dermatose disormonal 
de Bloch e Stauffer; pecilo 
derma congênito; S. de te 
langiectasia-pigmentação - ca 
tarata.
DE hidrõtica; DE (tipo un 
gueal); S. de Waldeyer-Fi£ 
cher; S. de Clouston; S. de 
Jacobsen.
Retardo mental com ausência 
da unha do 59 dedo e da fa 
lange terminal.
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13. Dente e unha S. de Witkop; S. de Witkoja 
-Weech-Giansanti.
814. Hipoplasia do esmalte e 
cabelo anelado ........
15. Tricorrinofalangeano ...
16. Incontinentia pigmenti 
(forma clássica) ......
17. Ellis-van Creveld .....
18. Schttpf-Schulz-Passarge..
19. Dento-ôculo-cutâneo....
20. Displasia odontricoméli. 
c a ....................
21. S. de dente e unha de 
Fried .................
S. trico-dento-ósseo (TDO); 
taurodontia-amelogênese im 
perfeita-cabelo anelado; es 
malte hipoplãstico com defei 
tos de cabelo e unha; S. de 
Robinson-Miller-Worth.
S. de Bloch-Sulzberger; S. 
de Bloch-Siemens; dermatose 
pigmentar; melanoblastose 
linear da face.
Displasia condroectodérmica; 
displasia mesoectodérmica; 
condrodisplasia tridérmica.
Ceratose palmoplantar-hipo 
dontia-hipotricose e cistos 
nas pálpebras; Papillon-Le 
fèvre (?).
S. de Freire-Maia; DE tetra 
mélica.
22. Sensenbrenner-Dorst-Owens
23. Pili torti congênita (tjL
po I) ..............  ..
Subgrupo 1-2-4
24. Bôôk ..................  S. PHC; Aplasia premolar-hi
peridrose-encanecimento pre 
maturo.
25. Lenz ..................  ..
26. DE regional com fissuras
totais bilaterais ..... ..
Subgrupo 1-3-4
27. Fischer ...............  ..
28. Tricodisplasia-onicogri- 
pose-hipoidrose-catarata S. de Freire-Maia.
29. Alopêcia-onicodisplasia- 
hipoidrose-surdez .....  ..
30. Wilson-Grayson-Pieroni.. --
Subgrupo 2-3-4
31. Esmalte hipoplãstico-oni. 
cõlise-hipoidrose .....  ..
Subgrupo 1-2
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32. Gorlin-Chaudhry-Moss S. de Gorlin.
33. Hallermann-Streiff
34. Oculodentodigital (ODD).
35. Moniletrix e anodontia .
36. Orodigitofacial .......
37. Tricodisplasia-malposi - 
ção dentária-fibromatose 
gengival ..............
38. Walbaum - Dehaene - Sehlem 
mer ...................
39. Mikaelian  .......
40. Stoy-Stenvick .........
41. Hipertricose lanuginosa.
S. de Ullrich e Fremerey-Doh 
na; S.de Hallermann-Streiff- 
Frangois; discefalia de Fran 
gois; oculomandibulodiscefa 
lia com hipotricose; dismor 
fismo mandibulo-oculofacial.
S. de Meyer-Schwickerath e 
Weyers; S. de Gillespie; S. 
microftälmico; displasia o 
culodentodigital.
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S. de Papillon-Leage e Psau 
me; displasia linguofacial; 
S. oro-facio-digital (OFD); 
disostose orodigitofacial; S. 
de Gorlin-Psaume.
DE congénita com perda da au 
dição; S. alopécia-campodac 
tilia.
Oligodontia-taurodontia-cabe 
los esparsos.
S. da hipertricose lanugino 
sa congenita.
42. Berlin S. do melanoleucoderma.
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Subgrupo 1-3
43. CHANDS S. do cabelo anelado-ancilo 
blefaria-displasia ungueal.
44. Hipertricose familiar 
do cotovelo ........... S. dos cotovelos cabeludos.
45. Ceratose palmoplantar e
alopécia ..............  ..
46. Onicodisplasia com neu
tropenia crónica ......  ..
Subgrupo 1-4
47. DE congénita da face ... Displasia facio-dermo-focal;
DE facial
48. Hiperceratose folicular 
alopécia e surdez ..... Hiperceratose folicular gene 
ralizada-alopécia universal 
-surdez congênita.
Subgrupo 2-3
49. Robinson DE e surdez
50. Baisch
51. Polegares trifalangeanos 
-falanges distais hipo 
plásticas-onicodistrofia
Subgrupo 2-4
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52.
53.
Marshall
Naegeli-Franceschetti-Ja 
dasshon ...............
DE com defeitos oculares e 
auditivos; DE, surdez e a 
norma1i dades ocu1ares.
S. de Franceschetti-Jadasshon; 
incontinentia pigmenti e Nae 
geli; dermatose pigmentada 
reticular; hiperceratose pa]L 
moplantar com pigmentação re 
ticular.
(*) 1 = tricodisplasia; 
3 = onicodisplasia; 
, S = Síndrome;
2 = distúrbios dentários;
4 = disidrose.
DE = Displasia Ectodêrmica.
Tabela 2. Lista das DEs (cf. Tabela 1), classificadas em sub 
( ^grupos e com indicação de existência ou não de sjL
nais (numerados de 1 a 10; veja pág. 5), assim co 
mo da etiologia de cada uma. As síndromes e os sjl 
nais estão sendo designados pelos mesmos números 
por conveniência, com o fim de evitar algarismos 
romanos e letras.
DE SINAIS*
------    OUTROS
Subgrupo 1 2 3 4 5 6 7 8 9  10 ETIOLOGIA SINAIS
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1 + + +/- + + — +/- + +/- - SDX +
2 + + +/- + + +/- — + — - AR +
3 + + + + + +/- + + + + DX(?) +
4 + + + + + — + — + + ASD •f
5 + + + + + — — + - + AR +
6 + + + + + — + — +/- - RX e AR(?); het. +
7 + + + + +/- + - - - AD +
8 + + + + + +/- + + + + AD(?) +
9 + + +/- + + +/- + + + + AD +
Subgrupo
1-2-3
10 + + + - + — — + + + + AR +
11 + + /- + - + — +/- - + /- + AD -
12 + + + - + — + /- + + + ETIOL. DESC. +
13 */- + + -  + - - + - - AD -
14 + + + - - +/- — + +/- +/- AD +
15 + + + - +/- — +/- + + + AD e AR(?); het. +
16 + + + /- .. — + + + +/- + DX +
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DE SINAIS
Subgrupo
1- 2-4
24
25
26
+ -
+ —
+ —  —
+  +  -
+ + —
AD
DX
Subgrupo
1- 2-3 1 2 3 4 5 6 7 8 9 10 ETIOLOGIA
OUTI
SINi
17 + / - + + - - - + / - + + + AR +
18 + + + - + - + - - - AR -
19 + + + - + + / - + + - + AD(?) -
20 + + + - + - - + + + AR(?) +
21 + + + - - - - + - - AR +
22 + + + - + — — + - + ETIOL. DESC. +
23 + + + — + — + — — — AR —
+ - —  ETIOL. DESC.
Subgrupo
1 - 3 -4
27 + -  + + + _ + — + + AD —
28 + -  + + + - + + + -  ETIOL. DESC. -
29 + -  + + + + + + + -  AR(?) +
30 + -  + + + + + — + —  ETIOL. DESC. +
Subgrupo
2- 3 -4
31 _ + + + + — + / — __ —  AD -
+
+
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DE
Subgrupo
1 -2
32
33
34
35
36
37
38
39
40
41
42
1 2  3
SINAIS 
4 5 6
+ -
+
+
+ +/ 
- +/■
+ + 
+
- +
H- + /- - + +
8 9 10 ETIOLOGIA
OUTROS
SINAIS
+ + —  AR(?)
+ + +/- AD(?)
+ — + AD e AR(?); het. +
AD -
+ + + D X r +
+ + — AR(?) +
+ + — AR -
- + + AR -
— — AR(?) +
AD -
+ + + AR +
Subgrupo
1-3
43
44
45
46
AD
AR(?)
AD e AR; het. 
AR
Subgrupo
1-4
47
48
+ + - +/- +
+ + + —  —
AD e AR(?); het. - 
ETIOL. DESC. -
+
+
+
++
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D E S I N A I S
O U T R O S
S u b g r u p o
2 - 3
1  2 3 4  5  6 7 8 9 1 0 E T I O L O G I A S I N A I S
4 9 -  + + -  —  + — — — + A D +
5 0 —  + + + A R -
5 1 -  + / - + —  +  + — — + + A D  e  A R ( ? ) ; h e t . -
S u b g r u p o
.2 - 4
5 2 -  + +  +  + + + + / - A D
5 3 -  + / - - +  +  — + — — A D -
1 = cabelo e pêlos; 2 = dentes; 3 = unhas; 4 = disidrose; 
5 = pele; 6 = audição; 7 = olhos; 8 = facies; 9 = desen 
volvimento psicomor e físico; 10 = membros; + = presença 
de distúrbio; - = ausência de distúrbio; —  = nenhuma re 
ferência; +/- = ocasionalmente apresenta o distúrbio; AD 
= Autossômico Dominante; AR = Autossômico Recessivo; ASD 
= Autossômico Semidominante; DX = Dominante ligado ao sexo; 
RX = Recessivo ligado ao sexo; SDX = Semidominante ligado 
ao sexo; ETIOL. DESC. = Etiologia Desconhecida; ? = Infor 
mação incompleta ou duvidosa; het. = heterogeneidade gené 
ti ca.
Tabela 3. Lista das DEs com breve descrição dos sinais assi 
nalados na Tabela 2. Os números no final da dess 
crição de cada síndrome indicam a bibliografia con 
sultada.
*
SUBGRUPO 1-2-3-4
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1. Christ-Siemens-Touraine (CST)
CABELO e PÊLOS: hipotricose; finos, secos, quebradiços e
hipocrômicos. DENTES: hipodontia; pontudos, cônicos; oca
sionalmente anodontia. UNHAS: ocasionalmente, celoníquia;
frágeis com sulcos longitudinais; crescimento incompleto. 
SUDORESE:. hipoidrose (com hipertermia); diminuição do núme 
ro de glândulas sudoríparas. PELE: fina, seca, com mandhas
hipocrômicas; eczema. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: ocasionaJL
mente hipo ou aplasia das glândulas lacrimais; fotofobia. 
FACIES: bossa frontal, nariz em cela, lábios salientes, ore
lhas em abano, projeção das arcadas supraciliares. DESENVOL 
VIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: temperatura alta e crises con
vulsivas, devido ao distúrbio da termorregulação podem resul 
tar em sérios danos cerebrais e grave retardo psicomotor; o 
casionalmente retardo na idade õssea. MEMBROS: normais.
OUTROS SINAIS: hipo ou aplasia das glândulas sebãceas e ma
márias; rinite atrófica; otite; asma. (19, 28, 47, 53,
60, 69, 72, 103, 127, 139, 151).
2. DE autossômica recessiva hipoidrõtica
CABELO e PÊLOS: hipotricose, hipocromia. DENTES: anodon
tia ou hipodontia; cônicos. UNHAS: ocasionalmente celoní
quia. SUDORESE: hipoidrose (com hipertermia); diminuição
do número de glândulas sudoríparas. PELE: fina, seca, com
distúrbios de pigmentação. AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez
sensorineural. OLHOS: -. FACIES: semelhante à CST; h_i
pertelorismo. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: -. MEM 
BROS: normais. OUTROS SINAIS: rinite atrófica. (63, 100,
151) .
3. Goltz-Gorlin
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: hipodontia; micro
dontia; cáries freqüentes; erupção retardada; esmalte hi^  
poplãstico; implantação anormal. UNHAS: distrõficas em
50% dos casos. SUDORESE: hipoidrose; hiperidrose (?) e£
pecialmente palmoplantar. PELE: listras hipo ou hiperpi2
mentadas; telangiectasia; hernificação do tecido gorduroso; 
papilomas; urticação; descamação; ceratose palmoplantar; 
dermatõglifos alterados. AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez.
OLHOS: coloboma; estrabismo; nistagmo; obstrução do duto
lacrimal; anoftalmia; microftalmia; íris heterocrômica; 
esclerótica azul; catarata; subluxação do cristalino; etc. 
FACIES: assimétrica; crânio redondo, queixo ponteagudo; o
relhas salientes; papilomas nos lábios; lábio leporino. 
DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: freqüente retardo men
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tal e/ou físico. MEMBROS: braquidactilia; clinodactilia;
polidactilia; oligodactilia; adactilia; sindactilia; cam 
podactilia; ectrodactilia. OUTROS SINAIS: defeitos mandi.
bulares; língua fendida; dupla frênula; palato fendido. 
(51, 54, 58 60, 69, 127, 137, 151).
4. Xeroderma-talipes-defeito do esmalte (XTE)
CABELO e PÊLOS: hipotricose; cílios ausentes nas pálpebras 
inferiores. DENTES: cáries freqüentes; esmalte amarelo
(provável hipomaturação). UNHAS: distrõficas. SUDORESE:
hipoidrose hipoplasia das glândulas sudoríparas. PELE: se
ca, escamosa; bolhas (na face e nos membros). AUDIÇÃO: -. 
OLHOS: fotofobia; hipoplasia das aberturas lacrimais (epí
fora e blefarite). FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMO
TOR e FÍSICO: deficiência mental moderada. MEMBROS: pé toi:
to ’Dilaterai. OUTROS SINAIS: alteração no EEG; palato fen
dido. (97, 151).
5. Rosselli-Gulienetti (casos 2 e 3)
CABELO e PÊLOS: hipotricose; cabelo crespo (tipo negrõide). 
DENTES: provável hipoplasia do esmalte; irregularidades nas
margens. UNHAS: distrõficas. SUDORESE: hipoidrose pa^ L
moplantar moderada. PELE: distrõfica (e do tipo escamosa)
nas regiões naso-geniana e pálpebras inferiores; politelia; 
alterações nas articulações das pregas palmares. AUDIÇÃO: 
-. OLHOS: -. FACIES: achatada; pirâmide nasal baixa,
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lábio leporino bilateral, hipoplasia bilateral dos lóbulos 
das orelhas. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: normal.
MEMBROS: pterígio na região poplitéia e perineal; hipo ou
aplasia dos polegares; pes tortos valgos. OUTROS SINAIS: a 
normalidades genitais; espinha bífida oculta; palato fendi, 
do. (116, 151).
6. Disceratose congênita
CABELO e PÊLOS: hipotricose; ocasionalmente encanecimento
prematuro; perda dos cílios. DENTES: malformados; cáries
precoces. UNHAS: distróficas ou ausentes. SUDORESE: hi_
peridrose palmoplantar. PELE: hiperpigmentação reticulada,
cor de bronze, com aparecimento na puberdade (face, pescoço, 
tronco); telangiectasia; ceratose palmoplantar. AUDIÇÃO: 
-. OLHOS: blefarite; ectrõpio; obstrução dos orifícios
lacrimais, com excessivo lacrimejamento. FACIES: -. DE
SENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: ocasionalmente deficiên
cia mental e/ou física. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS:
bolhas orais com cicatrizes; leucoplasia e carcinoma oral; 
acrocianose; pancitopenia. (16, 60, 69, 127, 151).
7. Paquioníquia congênita
CABELO e PÊLOS: hipotricose; ocasionalmente alopécia. DEN
TES: neonatais e cáries. UNHAS: muito grossas; ceratose
subungueal; anoníquia natal, com aparecimento posterior. 
SUDORESE: hiperidrose palmoplantar. PELE: ceratose palmo
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plantar; ceratose pilar com pequenas excrescências córneas. 
AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez. OLHOS: córnea distrõfica. 
FACIES: normal. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: nor
mal. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS: três tipos clíni.
cos: Tipo I - com calosidades palmoplantares simétricas e
com ceratose folicular do tronco; Tipo II - mais lesões nas 
mucosas orais ou linguais e língua recortada (tipo Riehl); 
Tipo III - Tipo I e com alterações na córnea. (60, 69, 70, 
79, 80, 127, 138, 151, 152).
8. ( Rapp-Hodkgin
CABELO e PÊLOS: hipotricose; cabelo tipo palha de aço. DEN
TES: hipodontia; caninos e incisivos pequenos e quadrados;
esmalte hipoplãstico. UNHAS: pequenas; estriadas; distrÕ 
ficas. SUDORESE: hipoidrose; diminuição do número de glân
dulas sudoríparas. PELE: seca e grosseira; espessa (nos
joelhos e nos cotovelos) ; dermatõglifos alterados. AUDI^
ÇÃO: ocasionalmente surdez. OLHOS: epífora; ectrõpio; a
plasia da abertura lacrimal; opacificaçio da córnea; foto 
fobia. FACIES: lábio leporino, microstomia, bossa frontal
moderada, nariz em cela. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSI 
CO: pequena estatura. MEMBROS: sindactilia moderada. OU
TROS SINAIS: hipospadia; palato fendido. (104, 107, 109,
132, 143, 151).
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9. DE-ectrodactilia-fissuras (EEC)
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CABELO e PÊLOS: hipotricose ou alopecia. DENTES: anodon
tia; hipodontia; microdontia; defeitos do esmalte; cáries 
freqüentes. UNHAS: ocasionalmente distrõficas, finas, que
bradiças, estriadas; onicõlise moderada. SUDORESE: hipoi^
drose. PELE: distrõfica; translúcida; ceratose palmo
plantar. AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez. OLHOS: duto la
crimal anormal; exotropia; fotofobia grave; estrabismo; i 
ris manchada. FACIES: lábio leporino, nariz largo, hiper
telorismo, prega epicântica. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e 
FlSICO: deficiência mental e/ou física. MEMBROS: ectrodac
tilia; sindactilia. OUTROS SINAIS: palato fendido; anor
malidades renais. (12, 18, 107, 114, 117, 133, 151).
SUBGRUPO 1-2-3
10. Rothmund-Thomson
CABELO e PÊLOS: hipotricose; encanecimento prematuro; oca
sionalmente alopecia; sobrancelhas e cílios ausentes ou es 
cassos. DENTES: microdontia; hipodontia; ocasionalmente
anodontia; espaçamento irregular; cáries precoces. UNHAS: 
pequenas, distrõficas em 25% dos casos. SUDORESE: normal.
PELE: peciloderma; telangiectasia; "cicatrizes"; distúr
bios de pigmentação; ceratose palmoplantar. AUDIÇÃO: -.
OLHOS: catarata bilateral infantil; ocasionalmente córnea
distrõfica. FACIES: pequena; nariz em cela, bossa fron
tal. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: deficiência men
tal e nanismo. MEMBROS: delgados; polegares ausentes; ul
na e rádio rudimentares. OUTROS SINAIS: ' hipogonadismo.
(60, 69, 127, 151).
11. Fischer-Jacobsen-Clouston
CABELO e PÊLOS: hipotricose; alopécia. DENTES: ocasional
mente hipodontia; cáries freqüentes; espaçamento irregu 
lar. UNHAS: distrôficas, grossas, hipoplãsticas ou ausen
tes; ceratose subungueal. SUDORESE: normal. PELE: se
ca, áspera, escamosa, hiperpigmentada; ceratose palmoplan 
tar. AUDIÇÃO: -. OLHOS: ocasionalmente estrabismo, ca
tarata e miopia. FACIES: normal. DESENVOLVIMENTO PSICO
MOTOR e FlSICO: ocasionalmente deficiência mental e física.
MEMBROS: dedos das mãos encurvados. OUTROS SINAIS: -. (24,
35, 71, 75, 83, 127, 147, 148, 151).
12. Coffin-Siris
CABELO e PÊLOS: hipotricose (no couro cabeludo) e hipertri
cose (na testa, sobrancelhas, membros e costas). DENTES:.e 
rupção retardada; microdontia. UNHAS: ausentes ou hipo
plásticas (no 59 dedo das mãos e pis); as demais ocasional 
mente hipoplásticas. SUDORESE: normal. PELE: dermatÔgli^
fos alterados (prega simiesca). AUDIÇÃO: -. OLHOS: ble
faroptose e hipoforia (verificada em um caso entre cinco, o
lho direito). FACIES: grosseira; lábios grossos, boca
( '
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grande, nariz em cela, microcefalia. DESENVOLVIMENTO PSICO 
MOTOR e FlSICO: deficiência mental e física. MEMBROS: ar
ticulações frouxas, braquidactilia no 59 dedo (falange termi 
nal ausente), hipoplasia variável das falanges dos outros de 
dos. OUTROS SINAIS: infecção respiratória freqüente; hi
potonia; palato fendido. (25, 145, 151).
13. Dente e unha
CABELO e PÊLOS: ocasionalmente finos e quebradiços; sobran
celhas escassas ou ausentes. DENTES: hipodontia; cónicos.
UNHAS: crescimento lento; pequenas; celoníquia (principaJL
mente nos pês). SUDORESE: normal. PELE: na face, seca
com rugas prematuras. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: normais.
FACIES: lábio inferior evertido, orelhas salientes, bossa
frontal moderada em 25% dos casos. DESENVOLVIMENTO PSICOMO 
TOR e FÍSICO: normal. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS:
-. (49, 64, 151).
14. Hipoplasia do esmalte e cabelo anelado
CABELO e PÊLOS: secos, grossos, anelados. DENTES: tauro
dontia; microdontia; esmalte hipoplástico; cáries freqüen 
tes; abcessos. UNHAS: achatadas, grossas, deformadas, es
triadas e quebradiças. SUDORESE: normal. PELE: normal.
AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez sensorineural bilateral. O
LHOS: -. FACIES: bossa frontal, mandíbula quadrada, doli
cocefalia. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: ocasional
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mente pequena estatura. MEMBROS: ocasionalmente clinodac
tilia. OUTROS SINAIS: esclerose óssea. (65, 78, 89, 113,
150, 151).
15. Tricorrinofalangeano
CABELO e PÊLOS: hipotricose (especialmente áreas fronto-tem
porais), ou abundantes, mas quebradiços e com crescimento len 
to. DENTES: incisivos supernumerários; microdontia; im
plantação irregular; erupção retardada. UNHAS: distrõfi
cas e finas. SUDORESE: normal. PELE: ocasionalmente te
langiectasia na região malar. AUDIÇÃO: -. OLHOS:- ocasio
nalmente esotropia, fotofobia, ptose moderada. FACIES: na
riz em cela com hipertrofia da extremidade (ligeiramente glo 
bosó-piriforme) ; ocasionalmente, prognatismo. DESENVOLVI^ 
MENTO PSICOMOTOR e FlSICO: deficiência mental e/ou física
moderadas. MEMBROS: desvio radial ou cubital dos dedos, e
pífises em forma de cone; braquidactilia; coxa vara. OU 
TROS SINAIS: susceptibilidade a infecções respiratórias; es
coliose ou lordose; lesão da epífise vertebral. (62, 87,
101, 151).
16. Incontinentia pigmenti (forma clássica)
CABELO e PÊLOS: alopêcia em pequenas áreas (20-25% dos ca
sos). DENTES: hipodontia; microdontia; cônicos; eru£
ção retardada; ocasionalmente implantação irregular. UNHAS: 
ocasionalmente distrõficas. SUDORESE: normal. PELE: ve
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sícuias neonatais; pãpulas; pigmentação reticular; ãreas 
ceratõticas. AUDIÇÃO: OLHOS: estrabismo; catarata;
atrofia õptica; fibroplasia retrolental; esclerõtica azul; 
ocasionalmente microftalmia unilateral. FACIES: microcefa
lia. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: ocasionalmente,
deficiência mental e física. MEMBROS: sindactilia; braços
e pernas encurtados. OUTROS SINAIS: alterações neurolõgi
cas. (29, 60, 68, 127, 151).
17. Ellis-van Creveld ‘
CABELO e PÊLOS: ocasionalmente hipotricose. DENTES: hipo
dontia; microdontia; erupção retardada; ocasionalmente neo 
natais. UNHAS: hipoplásticas; celoníquia; estriadas. SU
DORESE: normal. PELE: normal. AUDIÇÃO: normal. OLHOS:
ocasionalmente, estrabismo, catarata congênita e coloboma da 
íris. FACIES: lábio superior pequeno, ponta do nariz "tipo
jogador de box"; ocasionalmente, hipertelorismo. DESENVOL 
VIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: nanismo; ocasionalmente, defi
ciência mental. MEMBROS: polidactilia (principalmente nas
mãos); sinostose captato-hamato; ossos tubulares encurta 
dos; genu valgum; úmero curvado; pê torto; ocasionalmen 
te, epífises em forma de cone. OUTROS SINAIS: outras anor
malidades esqueléticas, cardíacas e genitais; hepatospleno 
megalia; múltiplas frênulas mucolabiais. (60, 102, 104,
127, 151).
26
27
18. Schôpf-Schulz-Passarge
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: hipodontia grave.
UNHAS: frágeis, com estrias longitudinais e oblíquas. SU
DORESE: normal. PELE: ceratose palmoplantar; pequenos
cistos nos bordos das pálpebras superiores e inferiores; te 
langiectasia rosácea (aparecimento tardio). AUDIÇÃO: nor
mal. OLHOS: catarata senil bilateral precoce; fundo arte
riosclerõtico; miopia fraca. FACIES: normal. DESENVOL
VIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEMBROS: normais.
OUTROS SINAIS: -. (121, 151).
19. Dento-õculo-cutâneo
CABELO e PÊLOS: pêlos escassos. DENTES: taurodontia; mo
lares com raízes piramidais e fusionadas. UNHAS: distrõfi^
cas. SUDORESE: normal. PELE: endurecida e hiperpigmen
tada, sobre as articulações interfalangeais dos dedos, simu 
lando "soco inglês". AUDIÇÃO: ocasionalmente, surdez sen
sorineural unilateral. OLHOS: glaucoma juvenil; entrõpio.
FACIES: lábio superior característico; ausência do "arco
do cupido", filtrum alargado. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e 
FÍSICO: normal. MEMBROS: sindactilia e clinodactilia. OU
TROS SINAIS: -. (2, 104). .
20. Displasia odontotricomélica
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: hipodontia; micro
dontia; cônicos; persistência dos decíduos. UNHAS: hipo
plásticas. SUDORESE: normal. PELE: fina, brilhante, com
excesso de rugas; mamilos e auréolas hipoplásticos. AUDI 
ÇÃO: normal. OLHOS: normais. FACIES: orelhas grandes,
finas, deformadas e salientes; lábios grossos (?); nariz a 
largado (?); lábio leporino incompleto. DESENVOLVIMENTO
PSICOMOTOR e FÍSICO: crescimento retardado em um de dois pa
cientes. MEMBROS: extensas reduções ósseas tetramélicas.
OUTROS SINAIS: EEG e ECG anormais; anormalidades metabõli^
cas. (22, 23, 38, 43, 93, 151).
21. Síndrome de dente e unha de Fried
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: hipcndontia; côni
cos. UNHAS: finas, pequenas, levemente côncavas. SUDORESE:
normal. PELE: normal. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: normais.
FACIES: lábios e queixo proeminentes; lábio leporino unila
teral. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEM
BROS: normais. OUTROS SINAIS: cisto branquial no lado es
( s
querdo do pescoço. (48) .
22. Sensenbrenner-Dorst-Owens
CABELO e PÊLOS: finos e claros com crescimento e estrutura
anormais. DENTES: microdontia; provável defeito no esmal
te. UNHAS: largas e curtas. SUDORESE: normal. PELE: pe
quenas ondulações sobre os joelhos e cotovelos; dermatõgli 
fos alterados (prega simiesca). AUDIÇÃO: -. OLHOS: -.
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FACIES: bossa frontal, hipertelorismo, prega epicântica,fis
sura palpebral antimongolõide, lábio evertido, dolicocefalia. 
DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEMBROS: ri
zomelia (principalmente nos membros superiores) ; clinodacti. 
lia. OUTROS SINAIS: outras anormalidades esqueléticas; pa
lato alto e arqueado; frinulas orais; hipotonia grave. 
(122).
23. Pili torti (tipo 1)
CABELO e PÊLOS: pili torti; loiros, finos e escassos. DEN
TES: hipoplasia do esmalte; implantação irregular. UNHAS:
distrõficas. SUDORESE: -. PELE: ceratose pilar; ictio
se. AUDIÇÃO: -. OLHOS: opacificação da córnea. FACIES:
DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEMBROS:
OUTROS SINAIS: -. (86, 104).
SUBGRUPO 1-2-4
24. Bôük
CABELO e PÊLOS: encanecimento prematuro. DENTES: hipodon
tia (aplasia premo1ar). UNHAS: normais. SUDORESE: hipe
ridrose palmoplantar grave; nas axilas e testa menos grave. 
PELE: -. AUDIÇÃO: OLHOS: normais. FACIES: -. DE
SENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEMBROS: -.
OUTROS SINAIS: -. (15, 60, 104, 151).
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25. Lenz
CABELOS e PÊLOS: hipotricose (calvície precoce); anormali
dade estrutural ("trichorrexis fissurata"). DENTES: hipo
dontia. UNHAS: normais. SUDORESE: hipoidrose; diminui
ção do número de glândulas sudoríparas. PELE: lesões cutâ
neas inespecíficas; eczema atõpico? ceratose. AUDIÇÃO:
normal. OLHOS: normais. FACIES: normal; orelha de
fauno. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: normal. MEM
BROS: normais. OUTROS SINAIS: -. (85, 88, 124, 125).
26. DE regional com fissuras totais bilaterais
CABELO e PÊLOS: hipotricose (na cabeça). DENTES: anodon
tia. UNHAS: -. SUDORESE: hipoidrose (na cabeça).. PE
LE: fina e escamosa (no crânio e na face) ; cistos dermõi^
des (na grande fontanela). AUDIÇÃO: -. OLHOS: ectropia
primária; bordos palpebrais hipoplãsticos; sinais de epi_ 
dermalização na conjuntiva; lagoftalmia bilateral. FACIES: 
lábio leporino total bilateral. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR 
e FÍSICO: normal. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: aplasia
da premaxila; palato e mandíbula fendidos bilateralmente.
(32) .
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SUBGRUPO 1-3-4
27. Fischer
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: normais. UNHAS: o
nicogripose, onicõlise. SUDORESE: hiperidrose palmoplan
c
tar. PELE: seca; ceratose palmoplantar. AUDIÇÃO: -.
OLHOS: edema palpebral. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSI
COMOTOR e FlSICO: deficiência mental. MEMBROS: espessamen
to das falanges distais (mãos e pés). OUTROS SINAIS: -.
(36). :
28. Tricodisplasia-onicogripose-hipoidrose-catarata
CABELO e PÊLOS: hipotricose (especialmente nas regiões fron
totemporais). DENTES: normais. UNHAS: onicogripose gra
ve. SUDORESE: hipoidrose. PELE: seca, quente, com cera
tose folicular (especialmente no couro cabeludo); manchas 
(nos membros e na face); dermatõglifos alterados. AUDIÇÃO: 
normal. OLHOS: catarata nuclear bilateral. FACIES: bos
sa frontal; nariz em cela. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e 
FlSICO: deficiência psicomotora e física. OUTROS SINAIS. -.
(1, 44, 151). '
29. Alopêcia-onicodisplasia-hipoidrose-surdez
CABELO e PÊLOS: alopécia (presença de poucos fios descolori
dos); sobrancelhas ausentes e cílios escassos. DENTES: nor
mais. UNHAS: ao nascimento, anoníquia; atualmente, distrõ
ficas com ceratose subungueal (nos pés). SUDORESE: hipoi
drose. PELE: bronzeada; ceratose (especialmente palmo
plantar); linhas dermatoglíficas dissociadas. AUDIÇÃO:
surdez sensorineural bilateral grave. OLHOS: hiperopia gra 
ve, esoforia bilateral, fotofobia. FACIES: aurícula pe
quena; nariz proeminente; fissuras palpebrais mongolóides 
e estreitas. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: idade
óssea retardada. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS: pec
tus excavatum moderado; EEG anormal. (46).
30. Wilson-Grayson-Pieroni
CABELO e PÊLOS: hipotricose generalizada. DENTES: nor
mais. UNHAS: leuconíquia (mãos); distróficas, hipoplãsti
cas, brancas (nos pês). SUDORESE: hipoidrose (com exceção
da face) com hipertermia; diminuição do número de glândulas 
sudoríparas. PELE: ceratose (palmoplantar, dorso das mãos
e dedos dos pis); áspera; lesões papilomatosas (região um 
bilical); comedon e acne facial; diminuição do número de 
glândulas sebãceas. AUDIÇÃO: surdez sensorineural bilate
ral. OLHOS: pano bilateral (córnea); diminuição de lágri
mas. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO:
normal. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: seio direito hipo
plástico. (149).
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SUBGRUPO 2-3-4
31. Esmalte hipoplãstico-onicõlise-hipoidrose
CABELO e PÊLOS: normais. DENTES: esmalte hipoplãstico;
hipocalcificação. UNHAS: onicólise, com ceratose subun
gueal. SUDORESE: hipoidrose; hipofunção das glândulas su
doríparas. PELE: seca, áspera, ceratose pilar; dermatite
seborrêica do couro cabeludo. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: o
casionalmente astigmatismo e erros de refração. FACIES: -.
DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: -. MEMBROS: -. OU
TROS SINAIS: -. (151).
SUBGRUPO 1-2
32. Gorlin-Chaudhry-Moss
CABELO e PÊLOS: hipertricose (no couro cabeludo e no corpo;
especialmente braços, pernas e costas). DENTES: . hipodon
tia; microdontia; raízes em forma de sino; câmara pulpar
reduzida. UNHAS: -. SUDORESE: normal. PELE: -. AU
DIÇÃO: perda moderada (condutiva). OLHOS: microftalmia;
hiperopia; nistagmo horizontal; cicatrizes na córnea; as 
tigmatismo. FACIES: lábio inferior saliente; meio da fa
ce aconcavado; braquicefalia. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR 
e FÍSICO: pequena estatura. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS:
hipóplasiá dos grandes lábios; disostose crânio-facial; mal 
formação cardíaca congênita; hérnia umbilical moderada. (56,
34
33. Hallermann-Streiff
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: hipodontia; côni
cos; neonatais; supernumerãrios; esmalte hipoplástico. U 
NHAS: normais (ausentes em um caso?). SUDORESE: normal.
PELE: atrofia cutânea (na face e/ou no couro cabeludo); vi
tiligo. AUDIÇÃO: ocasionalmente surdez. OLHOS: microf
talmia, catarata bilateral congênita. FACIES: "semelhante
( '
a um pássaro" "bird facies"; sio; 128); implantação baixa 
das orelhas; nariz fino, pequeno e ponteagudo; microstomia; 
micrognatia; bossa frontal e parietal; braquicefalia; oca 
sionalmente microcefalia. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍ 
SICO: nanismo; ocasionalmente deficiência mental. MEMBROS:
ocasionalmente sindactilia, ectrodactilia, aplasia do perô 
neo, anormalidades tareais e metatarsais homolaterais. OU 
TROS SINAIS: palato em ogiva. (60, 69, 127, 128, 151).
34. Oculodentodigital (ODD) ‘
CABELO e PÊLOS: finos, quebradiços e/ou escassos; crescimen
to lento. DENTES: hipoplasia do esmalte; ocasionalmente
hipodontia, microdontia, perda prematura. UNHAS: normais.
SUDORESE: -. PELE: normal. AUDIÇÃO: ocasionalmente
surdez (condutiva?). OLHOS: microftalmia, microcõrnia, í
ris anormal e possível glaucoma. FACIES: pequena; olhos
fundos; hipotelorismo; prega epicântica; nariz fino; asas
151) .
nasais hipoplásticas e narinas estreitas; ocasionalmente, lã 
bio leporino. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: normal. 
MEMBROS: campodactilia, sindactilia, clinodactilia, hipo ou
aplasia da falange média. OUTROS SINAIS: ocasionalmente,
palato fendido. (59, 60, 69, 127, 135, 151).
35. Moniletrix e anodontia
CABELO e PÊLOS: moniletrix. DENTES: anodontia, hipodon
tia; ocasionalmente cônicos. UNHAS: -. SUDORESE: -.
PELE: -. AUDIÇÃO: -. OLHOS: -. FACIES: -. DESEN
VOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: -. MEMBROS: -. OUTROS
SINAIS: -. (60, 151).
36. Orodigitofacial
CABELO e PÊLOS: secos; ocasionalmente, alopêcia. DENTES:
incisivos inferiores laterais ausentes; esmalte hipoplásti 
co; supernumerãrios. UNHAS: -. SUDORESE: -. PELE:
alterações granulares. AUDIÇÃO: -. OLHOS: -. FACIES:
pseudohipertelorismo; nariz fino aquilino; lábio leporino 
incompleto; ocasionalmente, bossa frontal e hipoplasia ma 
lar. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: deficiência men
tal e tremores. MEMBROS: braquidactilia, sindactilia, cam
podactilia; ocasionalmente, polidactilia. OUTROS SINAIS: 
palato fendido, frinula anormal, língua lobulada, anormalida
des ósseas (no crânio e na face). (57, 60, 69, 127, 151).
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37. Tricodisplasia-malposição dentãria-fibromatose gengival
CABELO e PÊLOS: hipotricose. DENTES: implantação anormal
e espaçamento irregular. UNHAS: -. SUDORESE: -. PELE:
-. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: estrabismo; nistagmo rota
tivo; miopia. FACIES: traços grosseiros; lábios proenu
nentes (sinal secundário); prognatismo; asas nasais largas 
e chatas. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: QI baixo.
MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: palato em ogiva; gengiva hi
perplãstica; EEG anormal. (77).
38. Walbaum-Dehaene-Schlemmer
CABELO e PÊLOS: Hipertricose. DENTES: hipodontia; micro
dontia; implantação anormal; erupção retardada dos perma 
nentes. UNHAS: normais. SUDORESE: normal. PELE: -.
AUDIÇÃO: OLHOS: -. FACIES: "inchada", nariz largo
na ponta e chato na raiz. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e Fl 
SICO: deficiência no crescimento. MEMBROS: -. OUTROS SjC
NAIS: -. (142).
39. Mikaelian
CABELO e PÊLOS: hipotricose; grossos e quebradiços.- DEN
TES: cáries freqüentes (um em dois casos). UNHAS: normais.
SUDORESE: normal. PELE: ceratótica; hiperpigmentada. AU
DIÇÃO: hipoacusia sensorineural bilateral. OLHOS: normais.
FACIES: normal. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: de
ficiência mental e física. MEMBROS: campodactilia, aracno
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dactilia. OUTROS SINAIS: (95, 104).
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40. Stoy-Stenvick
CABELO e PÊLOS: hipotricose, cabelos finos. DENTES: hipo
dontia e taurodontia. UNHAS: -. SUDORESE: normal. PE
LE: -. AUDIÇÃO: -. OLHOS: -. FACIES: lábios grossos
e protusos; testa proeminente; orelhas em abano; nariz em 
cela (semelhante a CST). DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSI 
CO: -. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: fõvea palatal pro
funda. (64, 129).
41. Hipertricose lanuginosa
CABELO e PÊLOS: hipertricose generalizada. DENTES: hipo
dontia ou anodontia. UNHAS: normais. SUDORESE: normal.
PELE: normal. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: normais. FA
CIES: normal. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: nor
mal. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS: -. (10, 21, 45).
42. Berlin
CABELO e PÊLOS: escuros, secos e abundantes; encanecimento
prematuro; sobrancelhas escassas; pêlos pubianos ausentes 
nos homens. DENTES: hipodontia; erupção retardada. U
NHAS: normais. SUDORESE: normal. PELE: seca, fina, dis
crômica (hipo-hiperpigmentada); anetopeciloderma; cicatri 
zes atróficas; ceratose palmoplantar. AUDIÇÃO: normal.
OLHOS: miopia; ocasionalmente, estrabismo leve. FACIES:
nariz chato em cela; lábios grossos; rugas; buço (seme 
lhante nos dois sexos) . DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSjC 
CO: deficiência mental; pequena estatura. MEMBROS: extre
midades delgadas; hiperflexibilidade dos dedos. OUTROS SI 
NAIS: distúrbios endõcrinos; anormalidades genitais nos ho
mens. (11, 30, 151).
SUBGRUPO 1-3
43. CHANDS
CABELO e PÊLOS: anelados. DENTES: -. UNHAS: pequenas
distrõficas. SUDORESE: -. PELE: -. AUDIÇÃO: -. O
LHOS: anciloblefaria; hipermetropia e esotropia alternati
va. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: -.
MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: -. (7, 151).
44. Hipertricose familiar do cotovelo
* t
CABELO e PÊLOS: hipertricose na região dos cotovelos (no
terço inferior do braço e no terço superior do antebraço). 
DENTES: normais. UNHAS: pequenas (não distrõficas). SU
DORESE: normal. PELE: normal. AUDIÇÃO: normal. OLHOS,
normais. FÁCIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO:
pequena estatura (?) . MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS: -.(9).
45. Ceratose palmoplantar e alopécia
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CABELO e PÊLOS: alopécia; ou hipotricose. DENTES: nor
mais. UNHAS: pequenas e distrõficas com onicôlise. SUDO
RESE: normal. PELE: ceratose palmoplantar. AUDIÇÃO: -.
OLHOS: -. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FÍSI
CO: -. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: (105, 130, 151).
46. Onicodisplasia com neutropenia crônica
CABELO e PÊLOS: hipotricose e tricorrexe. DENTES: normais.
UNHAS: hipoplásticas; celoníquia e onicorrexe. SUDORESE:
normal. PELE: normal. AUDIÇÃO: normal. OLHOS: conjun
tivite irritativa. FACIES: normal. DESENVOLVIMENTO PSICO
MOTOR e FlSICO: retardamento psicomotor; desenvolvimento fí^
sico normal. MEMBROS: normais. OUTROS SINAIS: neutrope
nia crônica; hipotonia generalizada (moderada). (20).
SUBGRUPO 1-4
47. DE congênita da face
CABELO e PÊLOS: cílios ausentes ou em varias fileiras na
pálpebra superior e ausentes na inferior; sobrancelhas es. 
cassas; pêlos ausentes nas lesões focais. DENTES: normais. 
UNHAS: normais. SUDORESE: hipoidrose; diminuição do nú
mero de glândulas sudoríparas nas lesões focais. PELE: le
sões focais (hipo ou hiperpigmentadas) nas têmporas, fronte 
e queixo; rugas ao redor dos olhos. AUDIÇÃO: normal. O
LHOS: ocasionalmente, blefarite crônica bilateral e exotro
pia. FACIES: aparência envelhecida e leonina; marcas se
melhantes a cicatrizes nas têmporas e queixo. DESENVOLVI.
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MENTO PSICOMOTOR e FlSICO: normal. MEMBROS: normais. OU
TROS SINAIS: -. (74, 123).
48. Hiperceratose folicular, alopécia e surdez
CABELO e PÊLOS: alopécia universal; cílios pequenos e es
cassos. DENTES: normais. UNHAS: normais (em um pacien
te, a unha do dedo médio era grossa (?)). SUDORESE: hipoi
drose com hipertermia; glândulas sudoríparas presentes mas 
provavelmente danificadas. PELE: ceratose folicular (espi
nulosismo) generalizada, incluindo palmoplantar. AUDIÇÃO: 
surdez sensorineural bilateral grave. OLHOS: -. FACIES:
-. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: retardamento mode
rado da idade õssea. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS: -. (96,
98) .
SUBGRUPO 2-3
49. Robinson
CABELO e PÊLOS: normais. DENTES: hipodontia; cônicos; e
rupção retardada. UNHAS: distrõficas, pequenas. SUDORE
SE: normal. PELE: -. AUDIÇÃO: surdez sensorineural gra
ve. OLHOS: -. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR
e FlSICO: -. MEMBROS: polidactilia e sindactilia. OU
TROS SINAIS: elevação de sódio no suor. (112, 151).
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50. Baisch
CABELO e PÊLOS: DENTES: erupção retardada (incisivos
centrais); incisivos laterais ausentes. UNHAS: quase to
talmente ausentes. SUDORESE: -. PELE: -. AUDIÇÃO: -.
FACIES: -. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e FlSICO: -. MEM
BROS: sindactilia, polidactilia, hipoplasia das articulações
interfalangeanas distais nas mãos e nos pis. OUTROS SINAIS:
(3).
51. Polegares trifalangeanos-falanges distais hipoplásticas; 
-onicodistrofia
CABELO e PÊLOS: normais. DENTES: ocasionalmente hipoplás;
ticos; implantação irregular. UNHAS: hipoplásticas. SUDO 
RESE: -. PELE: dermatõglifos anormais. AUDIÇÃO: surdez
sensorineúral. OLHOS: -. FACIES: -. DESENVOLVIMENTO
PSICOMOTOR e FlSICO: deficiência mental; convulsões. MEM
BROS: polegares e grandes artelhos trifalangeais; falanges
distais hipoplãsticas ou ausentes; ocasionalmente, clinodac 
tilia e campodactilia. (55, 104, 108, 141).
SUBGRUPO 2-4
52. Marshall
CABELO e PÊLOS: normais. DENTES: hipodontia; microdon
tia; cônicos. UNHAS: normais. SUDORESE: hipoidrose mo
derada; provável diminuição do número de glândulas sudorípa 
ras. PELE: macia; seca; com pouca atividade sebãcea.- AU
DIÇÃO: sijrdez congênita. OLHOS: catarata congênita e ju
venil; miopia; fluido vítreo; luxação do cristalino. FA 
CIES: nariz em cela; hipertelorismo moderado; hipoplasia
da maxila e lábios grossos. DESENVOLVIMENTO PSICOMOTOR e 
FÍSICO: ocasionalmente, inteligência subnormal; homens com
estatura média e mulheres com estatura baixa. MEMBROS: -.
OUTROS SINAIS: -. (26, 92, 104, 151).
53. Naegeli-Franceschetti-Jadasshon
CABELO e PÊLOS: normais. DENTES: ocasionalmente, com man
chas amarelas no esmalte. UNHAS: normais. SUDORESE: hi
poidrose. PELE: ceratose palmoplantar; distúrbios de pi£
mentação (semelhante à incontinentia pigmenti, forma clássi^ 
ca). AUDIÇÃO: -. OLHOS: papilite; atrofia óptica;pseu
doglioma; estrabismo e nistagmo. FACIES: -. DESENVOLVI^
MENTO PSICOMOTOR e FÍSICO: -. MEMBROS: -. OUTROS SINAIS:
-. (37, 99, 151).
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1 = tricodisplasia;
2 = distúrbios dentários;
3 = onicodisplasia;
4 = disidrose.
Tabela 4. Lista de algumas DEs do grupo B. Os números ao 
lado dos nomes das DEs indicam a bibliografia con 
sultada.
DEs
Subgrupo 1-5
Pili torti (tipo 2) 
(8, 94).
Pili torti (tipo 3) 
(86, 94).
Ôculo-cutânea (119)
Surdez-alopecia-hi 
pogonadismo (27).
Eritroderma ictiosi 
forme-pilos anormais 
-retardo mental e 
de crescimento (134).
Netherton (104, 106).
Subgrupo 2-5
Otodental (151) .
Aplasia congênita 
das asas nasais-sur 
dez-hipotiroidismo- 
nanismo-ausincia dos 
dentes permanentes- 
má absorção (76).
Subgrupo 3-5
Feinmesser-Zelig
(33) .
Basan (6).
*
Sinais 5
Retardamento mental
Surdez sensorineural; 
degeneração cerebral.
Nevus; coristomas ocu 
lares superiores.
Surdez sensorineural 
progressiva.
Dermatose ictiosiforme:;. 
deficiência mental; dis 
türbios neurológicos,de 
moderados a severos.
Ictiose linear circun 
flexa; papilomas; eri 
troderma ictiosiforme 
congênito; eczema in 
fantil; ictiose vulgar.
Surdez sensorineural
Surdez congenita (prova 
velmente sensorineural); 
aplasia da pele no cou 
ro cabeludo; retardamen 
to motor e mental.
Surdez sensorineural
Dermatodisplasia e anor 
malidades dermatoglífi 
cas.
Etiologia
AD
RX
Etiol. Desc. 
AR (?)
AR
AR
AD
Etiol. Desc.
AR
AD
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DEs
*
Sinais 5 Etiologia
Ausência localizada 
da pele-vesículas-o 
nicodisplasia (4).
Ausência localizada 
pele; bolhas.
da
AD
"Soco inglês"-leuco 
níquia-surdez (5).
"Soco inglês" (espessa 
mento das regiões meta 
carpofalangeanas); sur 
dez sensorineural. AD
Outros sinais de origem ectodêrmica diferentes dos 4 si 
nais clássicos.
1 = tricodisplasia;
2 = distúrbios dentários;
3 = onicodisplasia;
AD = Autossômico dominante;
AR = Autossômico recessivo;
RX = Recessivo ligado ao sexo;
Etiol. Desc. = Etiologia desconhecida;
? = informações incompletas.
3. ESTUDO DA DISFUNÇÃO DA SUDORESE - INVESTIGAÇÃO
“ EM CINCO DISPLASIAS ECTODÉRMICAS.
3.1. Introdução
Por muito tempo, as DEs foram consideradas como um con 
junto de duas "formas": .
- uma hidrõtica (síndrome de Clouston) e
- uma "anidrõtica" (síndrome de CST).
Felsher (1944) verificou, no entanto, que os pacientes 
com DE da forma "anidrõtica" não apresentavam ausência total 
das glândulas sudoríparas, propondo, em conseqüência deste 
fato, a substituição da palavra por "hipoidrõtica".
Atualmente, as DEs constituem um grande grupo nosolõgi 
co, sendo algumas euidvótioas (sudorese normal) e outras 
sidrótioas (sudorese anormal; hipoidrose ou hiperidrose) 
(Freire-Maia, 1971).
A hipoidrose pode ser determinada seja por um decresci 
mo no número de glândulas sudoríparas, como, por exemplo, em 
CST, Rapp-Hodgkin, Lenz, etc., seja por hipofunção glandular, 
como, por exemplo, em esmalte hipoplástico-onicólise-hipoidro 
se, tricodisplasia-onicogripose-hipoidrose-catarata, etc.
A disfunção da sudorese tem sido relatada muitas vezes 
apenas na base de sintomas, tais como, intolerância ao calor, 
ausência de transpiração e crises de hipertermia (Weech, 1929; 
Lowry, Robinson e Miller, 1966), ou ainda por um aumento da 
sudorese (hiperidrose), principalmente palmoplantar (Büük,
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1950; Jansen, 1951; Bopp e Bernardi, 1974). Atualmente, pre 
fere-se utilizar métodos capazes de medir a função da sudore 
se ou que possibilitem a visualização, direta ou indireta, 
dos poros das glândulas sudoríparas.
As biópsias de pele (Glaser, 1934; Kerr, Wells e Coo 
per, 1966; Bollaert e Wachholder, 1969; Richards e Kaplan, 
1969; Samuelson, 1970; Reed, Lopez e Landing, 1970; Jae 
ken, Emmery e Casteels-Van Daele, 1971; Wilbur, 1973; Bri 
nes, Lopez, Calap, Mascaro e Colomer, 1973; Familusi, Jaiye 
simi, Ojo e Attah, 1975), fornecem dados limitados às áreas 
das quais foram retirados os fragmentos estudados. Essa tie 
nica não é, geralmente, bem aceita pelos familiares do pa 
ciente.
A elevação induzida da temperatura do corpo, através de 
exercícios físicos fortes (Lowry, Robinson e Miller, 1966) 
ou por meio de estímulos térmicos ambientais (Samuelson,
1970) , permite apenas uma avaliação subjetiva da quantidade 
de suor excretado e do sistema termorregulador do paciente. 
Ao estímulo térmico, podem-se também associar reações quími 
cas, pintando a pele com iodo ou com quinazarina e povilhan 
do-a com amido (Kerr, Wells e Cooper, 1966; Rapp e Hodgkin, 
1968; Jaeken Emmery e'Casteels-Van Daele, 1971). Essa têc 
nica indica os poros funcionais, delimitando as áreas onde 
há transpiração. Estes métodos requerem, porém, muita caute 
la na aplicação do estímulo térmico, uma vez que os pacien 
tes expostos a temperatura ambiente elevada podem apresentar 
intolerância ao calor e, em conseqüência disto, ter sua vida 
em risco (Lorber, 1964).
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Witkop, Brearley e Gentry (1975) utilizaram o estímulo 
térmico, imergindo as mãos dos pacientes e controles em água 
a 45°C, com posterior impressão das palmas e polpas digitais 
em papel com amido-iodado, indicando assim a existência ou 
não dos poros funcionais das glândulas sudoríparas.
As reações,como a do nitrato de prata em placas em agar 
(Glicklich e Rosenthal, 1959) e a do aldeído orto-ftãlico em 
xilol (Juhlin e Shelley, 1967), revelam uma mancha escura
quando hã transpiração.
(  ^  _  __
Através da medida da resistência elétrica da pele (Waç[
ner, 1952),pode-se determinar indiretamente a presença da su 
dorese.
Estimulantes químicos do suor, como a acetilcolina e a 
pilocarpina injetados subcutaneamente têm sido utilizados 
(Felsher, 1944; Wagner, 1952; Freire-Maia e cols., 1975; 
Familusi e cols., 1975), porém essas drogas, assim adminis 
tradas, podem causar efeitos colaterais desagradáveis.
A pilocarpina introduzida na pele por iontoforese (Gib 
son e Cooke, 1959) vem tendo emprego crescente (Rapp e Hodç[ 
kin, 1968; Kratzsch, 1972; Cat, Costa e Freire-Maia, 1972; 
Brines e cols., 1973; Freire-Maia, Cat e Rapone-Gaidzinski, 
1977). As glândulas sudoríparas são estimuladas topicamente 
permitindo a avaliação quantitativa do suor excretado. A téc 
nica se processa de modo rápido e praticamente sem dor.
A visualização dos poros das glândulas sudoríparas nas 
polpas digitais pode ser feita através da observação direta 
dos poros pelo estereomicroscõpio (Frias e Smith, 1968) ou 
pela observação indireta, através das impressões plásticas
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(Thomson e Sutarman, 1953; Sarkany, 1962; Crump e Danks, 
1971; Settineri, 1974; Settineri, Salzano e de Melo e FrejL 
tas, 1975). Estes métodos simples são, muitas vezes, de va 
lor diagnóstico comparável ao exame da pele através de biõp 
sia (Brines e cols., 1973; Familusi e cols., 1975).
Em algumas DEs estudadas pela equipe do Departamento de 
Genética da UFPr, investigamos a sudorese através de quatro 
métodos aplicados em cada paciente e controles,conforme suas 
necessidades e disponibilidades,como será descrito a seguir.
3.2. Material e Métodos
Examinamos as seguintes DEs:
a) displasia odontotricomélica - 2 pacientes (Freire-Maia, 
1970; Freire-Maia e cols., 1970; Mehl e Mehl, 1970;
Cat, Costa e Freire-Maia, 1972).
b) tricodisplasia-onicogripose-hipoidrose-catarata - 11 pa 
ciente (Freire-Maia e cols. , 1975; Abdala, 1975).
c) alopécia-onicodisplasia-hipoidrose-surdez - 1 paciente 
(Freire-Maia, Cat e Rapone-Gaidzinski, 1977).
d) síndrome clinicamente semelhante à síndrome de CST - 1 
paciente (ainda em estudo). Menino com cinco anos, pos
suindo todas as características clínicas da síndrome de CST 
(subgrupo 1-2-3-4). O padrão de herança difere, porém de 
CST (SDX) e ainda não está bem esclarecido. Os pais e a ir 
mã são normais. Não há consangüinidade entre os pais. Ape 
nas o avô paterno (falecido) da mãe do paciente, segundo in 
formações dos familiares, apresentava os mesmos sinais clíni
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cos do paciente.
e) uma DE, provavelmente nova, do subgrupo 1-2 - 1 paciente
(ainda em estudo). Menino com onze anos. Pais normais; 
três irmãos e duas irmãs também normais. Não há consangüini 
dade entre os pais e nenhum outro caso semelhante nos demais 
familiares. A mãe tinha 41 anos quando o menino nasceu. Si^  
nais: alopécia; dentes acavalados, supernumerãrios e côni.
cos com problemas de esmalte; unhas, sudorese e pele nor 
mais; macroglossia, palato em ogiva; criptorquidia â direi, 
ta, prepúcio redundante; pés planus vagus; EEG pouco orga 
nizado para a idade; retardamento psicomotor grave, cresc.i 
mento físico normal; audição normal, mas não fala; facies 
lembrando a dos mongolóides.
Nossos estudos sobre a sudorese, nessas DEs, foram fei
tos na base dos seguintes métodos:
3.2.1. Coleta e análise das impressões plásticas dos
poros das glândulas sudoríparas das polpas digi 
tais (Settineri, 1974).
Material empregado:
- cola plástica vinílica solúvel em água;
- água destilada;
- violeta genciana;
- pincéis;
- fita adesiva transparente;
- lâminas de vidro;
- estereomicroscõpio.
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Composição das soluções:
Solução A :
Cola plástica  70 ml
Agua destilada................  30 ml
Violeta genciana ..............  0,15 g
Solução B:
Cola plástica  70 ml
Agua destilada................  30 ml
Procedimento: as impressões plásticas foram colhidas
das polpas digitais dos três dedos médios de ambas as mãos. 
Aplicaram-se sucessivamente as soluções A e B, aguardando-se 
que cada camada estivesse completamente seca. Retiraram-se, 
então, com fita adesiva transparente, as películas plásticas 
formadas, que eram montadas em lâminas de vidro previamente 
identificadas. A contagem do número de poros foi realizada 
segundo o método de Frias e Smith (1968), ao longo de 0,5 cm 
de crista epidérmica em 10 cristas nos diversos dedos de ca 
da mão, com estereomicroscópio. O resultado foi expresso em 
número de poros por cm linear.
OBS.: Na síndrome alopêcia-onicodisplasia-hipoidrose-surdez,
aplicou-se, na paciente, durante um mis, nas regiões 
a serem estudadas uma solução de ácido salicílico em vaseljL 
na, com a finalidade de remover, em parte, a camada de cera 
tina, para melhor obtenção das impressões plásticas (suge^ 
tão do Prof. Dr. Fernando Laynes de Andrade, da Disciplina 
de Dermatologia da UFPr).
3.2.2. Aplicação tópica da solução de aldeído orto-ftã
lico em xilol a 5%, nas polpas digitais de am
bas mãos (Juhlin e Shelley, 1967).
Material empregado:
- aldeído orto-ftãlico;
- xilol;
- pincel.
Procedimento: aplicou-se a solução de aldeído orto-ftã
lico em xilol a 5%, com o auxílio de um pincel, sobre as po], 
pas digitais dos três dedos médios de ambas as mãos. Quando
a sudorese se fez presente, pequenos pontos pretos aparece
ram em cada orifício da glândula sudorípara. Esses pontos 
podem permanecer evidentes pelo período de 5 a 8 dias, quan 
do então dá-se a descamação da pele. Podem, no entanto, ser 
removidos através do uso de um abrasivo. A cor preta não o 
correu quando a sudorese estava ausente, porque é provenien 
te da reação do aldeído orto-ftãlico com a amonia do suor. 0 
objetivo deste método é, como se vê, a visualização dos po 
ros das glândulas sudoríparas funcionais.
OBS.: Nos dois pacientes com displasia odontotricomélica re
alizaram-se os métodos da coleta e análise das impreis 
sões plásticas dos poros das glândulas sudoríparas e aplica 
ção tópica da solução de aldeído orto-ftãlico em xilol, nas 
porções restantes dos membros superiores, pois eles apresen 
tam extensas reduções ósseas dos membros; nos seus contro 
les, a técnica foi procedida na região hipotenar.
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Na paciente cora a síndrome alopécia-onicodisplasia-hipoi
drose-surdez, o teste do aldeído orto-ftalico . em xilol foi
também aplicado no abdome e na região fronto-parietal esquer
da.
3.2.3. Medida do suor excretado pelo estímulo da solu 
ção de pilocarpina por iontoforese (Gibson e 
Cooke, 1959) com algumas modificações (Cat, Cos
ta e Freire-Maia, 1972; Freire-Maia, Cat e Ra
pone-Gaidzinski, 1977; Silka, 1977).
Material empregado:
- uma fonte de corrente elétrica contínua, provida de um re 
ostato de 2.500 ohms de resistência máxima, com possibili_ 
dade de variar a tensão da fonte de 0 a 20 volts, e de um 
miliamperímetro com 10 miliamperes máximos de fira de esca 
la, para controle da corrente a ser aplicada através de 2 
elétrodos;
- dois eletrodos metálicos em forma retangular de 5cm x 7cm;
- solução de pilòcarpina a 0,064%;
- solução de ácido sulfúrico a 0,04 N;
- água deionizada;
- compressas de gaze de 5cm x 7cm;
- papel filtro Whatman n9 1, cortados nas dimensões de 2cm 
x 3cm;
- folhas de plástico cortadas nas dimensões de 8cm x lOcm;
- pinça;
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- esparadrapo;
- barbante;
- frascos de vidro com tampa de polietileno;
- balança analítica.
Procedimento: Lavou-se a região flexora do antebraço
com água deionizada, e secou-se bem com compressas de gaze. 
A seguir, embebeu-se uma compressa de gaze na solução de pi 
locarpina a 0,064%, colocando-a sobre a região flexora do an 
tebraço e sobre esta compressa, o elétrodo positivo. Com o 
auxílio de um barbante, fixou-se bem este conjunto â pele.
Procedeu-se de maneira semelhante na região extensora 
do braço, mas, dessa vez, embebendo-se uma outra compressa 
de gaze com a solução de ácido sulfúrico a 0,04 N. Sobre es 
ta, colocou-se o elétrodo negativo, fixando-se o conjunto 
com barbante. Estando tudo preparado, ligou-se o aparelho, 
elevando-se lentamente a corrente elétrica a 5 miliamperes, 
e aí permanecendo durante 5 minutos. Ocasionalmente, um pe 
queno desconforto pôde ser verificado durante a passagem da 
corrente elétrica; a causa foi o escasso contato entre a pe 
le e o elétrodo. Isto, no entanto, pôde ser aliviado, pres 
sionando-se momentaneamente os elétrodos. Completada a ion 
toforese, os elétrodos e as gazes foram removidos, e a pele 
foi novamente lavada com água deionizada e bem seca com gaze. 
Tomaram-se, então, com o auxílio de uma pinça, os dois retân 
gulos de papel filtro Whatman n9 1 dos frascos de vidro com 
tampa de polietileno, previamente pesados em uma balança ana 
lítica (pesagem inicial), colocando-os sobre a região estimu
lada pela solução de policarpina a 0,064%. Os papéis foram 
cobertos com o retângulo de plástico e os bordos vedados cui 
dadosamente com 4 tiras de esparadrapo.
Aguardou-se, assim, durante 60 minutos; removeu-se o 
retângulo de plástico e, rapidamente, tomaram-se os papéis 
filtros da pele com uma pinça. Retornados esses ao frasco 
de vidrõ, era este fechado logo com a tampa de polietileno, 
para a repesagem em balança analítica (pesagem final). Da 
subtração entre a pesagem final e a inicial, obteve-se o pe 
so do suor excretado, em mg. Os frascos de vidro com tampa 
de polietileno, contendo os papéis filtros Whatman n9 1 embe 
bidos de suor, podem permanecer assim por cerca de 10 dias, 
sem que haja qualquer alteração no seu peso (Silka, 1977). 
OBS.: Nos dois pacientes com a displasia odontotricomélica
e no paciente com a síndrome clinicamente semelhante 
a CST, bem como nos respectivos controles, este método foi 
também aplicado no abdome e nas costas.
3.2.4. Medida do suor excretado por estímulo térmico
O procedimento deste método foi semelhante ao descrito 
anteriormente. Ao invés das glândulas sudoríparas serem es 
timuladas pela pilocarpina por iontoforese, utilizou-se o es» 
tímülo térmico (sauna seca â temperatura de 60°C, durante 10 
minutos). Tomou-se a temperatura corpórea do paciente e de 
seu controle antes e depois da entrada na sauna.
Observou-se constantemente o paciente a fim de verifi 
car qualquer sintoma de intolerância ao calor, caso em que
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este método poderia vir a prejudicá-lo. Ao sair da sala de 
sauna, tomou-se novamente a temperatura corpórea do paciente 
e do controle, enquanto retiraram-se, com o auxílio da pinça, 
os retângulos de papel filtro Whatman n9 1, que voltaram ao 
frasco de vidro com tampa de polietileno para a repesagem em 
balança analítica (pesagem final). Da subtração entre as pe 
sagens final e inicial, obteve-se a quantidade de suor excre 
tado por estímulo térmico, em mg.
OBS.: O esquema desse método foi sugerido pelo Prof. Fran
cisco A. Marçallo, do Departamento de Genética da UFPr.
Como controles utilizamos, quando possível, o irmão nor 
mal do paciente ou, então, outro indivíduo não consangüíneo, 
pareado quanto ao sexo, à idade e à cor.
3.3. Resultados
Os resultados dos métodos aplicados na investigação da 
sudorese, em cada uma das DEs estudadas, bem como os dós seus 
respectivos controles, estão apresentados nas Tabelas 5, 6,
7, 8 e 9. A impressão plástica dos poros das glândulas sudo 
riparas, nas cristas epidérmicas, segundo o método de Setti^  
neri (1974), em um indivíduo normal, pode ser observado na 
Fig. 1. Na paciente com a síndrome tricodisplasia-onicogri^ 
pose-hipoidrose-catarata, há um acréscimo de linhas secunda 
rias nas cristas epidérmicas das mãos (Fig. 2),dificultando, 
muitas vezes, a observação dos poros das glândulas sudorípa 
ras.
A contagem dos poros das glândulas sudoríparas, através
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das impressões plásticas, na síndrome alopécia-onicodispla 
sia-hipoidrose-surdez, foi impossível devido â dissociação 
das cristas epidérmicas, em conseqüência da ceratose (Fig. 
3). Apenas em uma impressão plástica, colhida na região hi 
potenar, onde encontramos uma melhor orientação das cristas 
epidérmicas (Fig. 4), visualizamos alguns pontos semelhantes 
aos poros das glândulas sudoríparas.
A Fig. 5 mostra a ausência dos poros das glândulas sudo 
riparas, nas cristas epidérmicas do paciente com a síndrome 
clinicamente semelhante a CST.
A -reação positiva ao aldeído orto-ftãlico nas cristas 
epidérmicas da extremidade reduzida do membro superior do pa 
ciente com a displasia odontotricomêlica pode ser vista na 
Fig. 6.
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Tabela 5. Resultados do estudo da sudorese nos pacientes com displasia odontotricomêlica e
seus controles.
M O O
Indivíduos Sexo Idade
Contagem dos poros nas 
impressões plãsticas
PDMS R. HIPOT
Reaçao do al- Quantidade em mg
, *•, suor excretado - pideido orto - . .
—  locarpma por íontjD
-ftãlico forese
Quantidade em mg suor 
excretado - estimulo 
térmico
X/cm Lim. X/cm Lim. PDMS R.HIPOT RFA ABDOME COSTAS RFA ABDOME COSTAS
Paciente F 18 18,9 17-20 + 88 173 181 156 186 187
Controle F 10 29,1 28-31 + 173 99 79 171 98 167
Paciente M 20 19,6 18-22 + 59 * 151 ** ** **
Controle M 13 29,0 26-32 + 171 208
F = Feminino; M = Masculino; PDMS = Partes Distai^s dos Membros Superiores; R. Hipot = Rji 
gião Hipotenar; RFA = Região Flexora Antebraço; X/cm = Média da contagem dos poros por cm 
de crista epidérmica; Lim. = Limites mínimo e mãximo da contagem dos poros; + = Reaçao p£ 
sitiva: Controles = irmãos normais dos pacientes.
* 0 teste foi interrompido porque o paciente sentiu grande desconforto.
** 0 teste não foi aplicado porque o paciente nao foi mais localizado na época.
cn
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Tabela 6. Resultados do estudo da sudorese na paciente com 
a síndrome tricodisplasia-onicogripose-hipoidroèe 
-catarata e seu controle.
M É T 0 D O S
INDIVÍDUOS SEXO IDADE
Contagem dos po 
ros nas impres 
sões plásticas
Reação do aldeí^  
do orto-ftãlico
POLPAS DIGITAIS POLPAS DIGITAIS
X/cm Lim.
Paciente F 8 29,3 26-32 -
Controle F 8 28,6 26-32 +
F = Feminino; X/cm = média da contagem dos poros por cm de 
crista epidérmica; Lim. = Limite mínimo e máximo da contagem 
dos poros; - = Reação negativa; + = Reação positiva; Con 
trole = não consangüíneo.
Os demais testes não foram aplicados porque a paciente não 
permitiu.
Tabela 7. Resultados do estudo da sudorese na paciente com a síndrome alopécia-onicodispla
sia-hipoidrose-surdez e seus controles.
M É T 0 D 0 S
INDIVÍDUOS SEXO IDADE
Contagem dos 
poros nas im 
pressões
Reaçao do aldeído 
orto-ftãlico
Quantidade em mg do 
suor excretado - pi 
locarpina por ionto 
forese
Quantidade em mg do su 
or excretado - estímu 
lo térmico
POLPAS
DIGITAIS ABDOME CABEÇAplasticas RFAD ABDOME COSTAS
Paciente F 7 *
**
- + + 6 *** ***
Controle^ M 5 * + + 177
Controle^ F 7 * + + 178
F = Feminino; M = Masculino; RFAD = Região Flexora Antebraço Direito; - = Reaçao negati 
va; + = Reaçao positiva; Controle^ = irmao normal da paciente; Controle 2 = nao consanglTi 
neo • _
* A contagem dos poros nao pode ser feita devido à dissociação das cristas epidérmicas;
** So foi possível aplicar o teste apenas na paciente porque ela apresenta alopécia;
*** A paciente nao quiz mais colaborar;
**** Nao foi possível a realizaçao do método.
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Tabela 8. Resultados do estudo da sudorese no paciente com a síndrome clinicamente semelhan
te a Christ-Siemens-Touraine e seu controle.
M É T 0 D O S
INDIVÍDUOS SEXO IDADE
Contagem dos poros 
nas impressões plãs 
ticas - polpas d_i 
gitais
Reação do 
aldeído 
orto-ftã 
lico - po]. 
pas digi 
tais
Quantidade em mg suor 
excretado - policarpi^ 
na por iontoforese
Quantidade em 
mg do suor ex 
cretado - es 
tímulo térmi­
co
X/cm Lim. RFAD ABDOME COSTAS
Paciente M 5 0,3 0-2 — 12 3 4 *
Controle F 6 25,6 23-28 + 193 188 163
F = Feminino; M = Masculino; X/cm= Media da contagem dos poros por cm de crista epidérmica; 
Lim. = Limites mínimo e máximo da contagem dos poros; RFAD = Região Flexora Antebraço Direi 
to; - = Reação negativa; + = Reação positiva; Controle = Irmã normal do paciente.
* Técnica impraticável; o paciente apresentava grave hipertermia.
Tabela 9. Resultados do estudo da sudorese no paciente com uma displasia ectodêrmica com
fácies mongolóide e seu controle.
M É T 0 D O S
INDIVÍDUOS SEXO IDADE
Contagem dos poros 
nas impressões pias 
ticas - polpas di. 
gitais
Reação do aldejí 
do - orto-ftáljL 
CO
Quantidade em 
mg do suor ex 
cretado - pi^  
locarpina por
Quantidade em 
mg do suor ex 
cretado - es 
tímulo térmi­
X/cm Lim. POLPAS DIGITAIS
iontoforese co
Paciente M 11 24,8 22-28 + * *
Controle M 14 26,9 24-30
M = Masculino; X/cm = média da contagem dos poros por cm de crista epidérmica; Lim. = Li_ 
mite mínimo e máximo da contagem dos poros; + = reação positiva; Controle = Irmão normal 
do paciente. .
* Devido ao grave retardamento mental e agressividade do paciente, a aplicação dessas téc 
nicas foi impraticável; as demais foram conclusivas.
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Fig. 1. Impressão plástica dos poros das glân 
dulas da polpa digital de um indiví 
duo normal.
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Fig. 2. Impressão plástica dos poros das glându 
las sudoríparas da polpa digital da pa 
ciente com a síndrome tricodisplasia-o 
nicogripose-hipoidrose-catarata.
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Fig. 3. Impressão plastica da polpa digital da 
paciente com a síndrome alopécia-onico 
displasia-hipoidrose-surdez.
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Fig. 4. Impressão plástica da região hipotenar 
da paciente com alopécia-onicodisplasia 
hipoidrose-surdez.
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Fig. 5. Impressão plástica da polpa digital do 
paciente com uma síndrome clinicamente 
semelhante a CST. Note-se a ausência 
dos poros das glândulas sudoríparas.
Fig. 6. Reação positiva ao aldeído 
orto-ftãlico no paciente 
com displasia odontotrico 
mélica.
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4. DISCUSSÃO
4.1. Revisão clínico-genêtica
Nossa revisão clínico-genêtica das DEs é naturalmente 
incompleta, por ser praticamente impossível o conhecimento 
da vasta e crescente bibliografia que existe sobre o assunto. 
A classificação das DEs em dois grupos (A e B), bem co
i
mo em subgrupos, está continuamente sujeita a revisões, sem 
pre que uma síndrome venha a ser mais bem investigada. Como 
podemos observar nas Tabelas 2 e 3, os autores omitem, mui 
tas vezes, referências a certas estruturas ou órgãos> sendo 
impossível concluir se são realmente normais ou apenas não 
foram convenientemente investigados. Também quando conside 
rambs que um determinado sinal é ocasional (Tabelas 2 e 3),
este pode estar realmente relacionado à síndrome (mas ser in
> ^
freqüente) como, por exemplo, unhas anormais na síndrome de
CST, distúrbios dentários na síndrome de ' Fischer-Jacobsen 
-Clouston, etc., ou pode ser, muitas vezes, apenas um sinal 
coincidente, não fazendo realmente parte do delineamento clí^  
nico da síndrome. Provavelmente, a unha grossa do dedo mé 
dio, em apenas um paciente com a síndrome hiperceratose foli 
cular, alopécia e surdez, constitua um sinal coincidente, 
pois apenas no primeiro trabalho a ela referente (Morris, 
Ackerman e Koblenzer, 1969) , foi ele relatado.
Na Tabela 1, verificamos o grande número de epônimos e 
de nomes descritivos, criados para uma mesma síndrome,o que,
sem dúvida, gera ainda maior confusão desse grupo.
Classificamos no grupo A (Tabelas 1, 2 e 3), 53 DEs (ou 
59 se considerarmos como reais as heterogeneidades sugeridas) 
em 10 subgrupos:
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Subgrupo 1-2-3 14 a 15
II 1-2 11 a 12
II 1-2-3-4 9 a 10
II 1-3 4 a 5
II 1-3-4 4
II 2-3 3 a 4
II 1-2-4 3
II 1-4 2 a 3
II 2-4 2
II 2-3-4 1
Ainda não constam de nossa lista, as duas síndromes que 
estamos estudando: uma clinicamente semelhante a CST, e uma
outra, provavelmente nova, com facies mongolóide. Os estudos 
clínicos e genéticos dessas síndromes ainda não foram ■ con 
cluídos.
No grupo B (Tabela 4), classificamos apenas 12 DEs, em 
3 subgrupos:
Subgrupo 1-5 : 6
" 3-5 : 4
" 2-5 : 2
Como podemos observar na Tabela 2 (na coluna que indica 
etiologia), hã vários casos de quadros clínicos semelhantes 
ou aparentemente iguais, porém com distintos tipos de tranjs 
missão genética. A síndrome de CST (semidominante ligado ao
sexo) e a DE autossômica recessiva aparecem como o mais níti 
do exemplo de heterogeneidade genética (Passarge, Nuzum e 
Schubert, 1966; Gorlin, Old e Anderson, 1970). E há, ainda, 
sugestão de casos semelhantes à síndrome de CST mas com pa 
drão de herança autossômico dominante, na família estudada 
por Richards e Kaplan (1969). Settineri, Salzano e de Melo 
e Freitas (1975) consideraram os afetados da grande família 
estudada, como apresentando a síndrome de CST ("with some 
unusual features"; sio) , com o padrão de herança dominante 
ligado ao sexo. Porém, há diversas diferenças entre as duas 
síndromes. O que nos parece mais provável é que aqueles pa 
cientes brasileiros apresentem a displasia de Lenz tal como 
a enquadramos em nossa classificação (veja, ainda, Freire 
-Maia, 1977b; Pinheiro, 1977). (Nota: não se confunda es
sa displasia com a síndrome de Lenz).
Dois pacientes com um quadro clinicamente igual ao da 
síndrome dente e unha (Weech, 1929; Witkop e Rao, 1971; Gia 
santi, Long e Rankin, 1974), que tem padrão de herança auto^ 
sômico dominante, foram descritos por Fried (1975), porém,ne 
les, o padrão de herança era autossômico recessivo. Chama 
mos essa nova entidade de síndrome dente e unha de Fried.
A presença de alguns casos esporádicos, assim como de 
outros familiares com provável heterogeneidade genética, na 
displasia oculodentodigital, pode ser explicada, segundo Ta^ 
si e cols. (1971), por uma das seguintes hipóteses:
- são clinicamente semelhantes, mas basicamente entidades
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nosolõgicas diferentes;
- todos apresentam o mesmo padrão de herança autossômico do 
minante, porém com penetrância incompleta e expressivida 
de variável;
- os casos esporádicos são devido a um agente teratogênico 
desconhecido, sendo pois, fenocõpias.
Na síndrome ceratose palmoplantar e alopêcia, encontra 
mos, também, padrão de herança autossômico dominante (Steva 
novic, 1959), e provável autossômico recessivo num estudo 
realizado em três irmãos por Podoswa, Laguna e Armendares
(1971) . Os sinais clínicos presentes nestes últimos coinci^ 
dem integralmente com os da família estudada por Stevanovic.
Jensen (1971) sugeriu que a DE congênita da face também 
representa um caso de heterogeneidade genética. Ainda não 
está bem esclarecido se, em todos os casos estudados, o di£ 
túrbio é provocado basicamente por um mesmo gene autossômico 
dominante com penetrância incompleta e expressividade variá 
vel, como no caso da família estudada por Brauer (1929), ou 
se, em outros casos, ê devido a um gene autossômico recessi 
vo, como nos estudados por Setleis e cols. (1963).
Há também indicações de heterogeneidade genética nas 
síndromes:
- tricorrinofalangeano - autossômico recessivo e dominante 
(Witkop, Brearley e Gentry, 1975);
- disceratose congênita - recessivo ligado ao sexo e prova 
velmente autossômico recessivo (Bopp e Bernardi, > 1974; 
Witkop, Brearley e Gentry, 1975);
- polegares trifalangeanos-falanges hipoplásticas-onicodis‘
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plasia - autossômico dominante e recessivo (Goodman, Lo 
ckareff e Gwinup, 1969; Walbaum e cols., 1970; Qazi e 
Smithwick, 1970; Pinsky, 1975).
Kurwa e Abdel-Aziz (1973) classificaram a síndrome Pili 
torti congênita em 3 tipos:
tipo 1 (Ronchese, 1932) - autossômico recessivo;
tipo 2 (Beare, 1952) - autossômico dominante;
tipo 3 (Menkes e cols., 1962) - recessivo ligado ao se
xo.
Essa "síndrome" dismórfica constituiria, portanto, três 
entidades genéticas diferentes e, desta forma, na realidade 
três síndromes diferentes antes confundidas numa só.
0 Tipo 1 pertenceria ao grupo A - subgrupo 1-2-3 (Tabe 
las 1, 2 e 3); os tipos 2 e 3, ao grupo B - subgrupo 1-5 
(Tabela 4).
Rosselli e Gulienetti (1961) relataram em seu trabalho 
clássico, quatro casos:
- o primeiro pertence â síndrome DE-ectrodactilia-fissuras;
- o segundo e terceiro representam a síndrome de RosselljL 
-Gulienetti propriamente dita;
- o quarto caso não foi tão bem estudado como os primeiros 
e, por isto, nada pode ser concluído.
A síndrome de Rosselli-Gulienetti (casos 2 e 3) tem s.i 
do considerada como a mesma síndrome do pterígio da região 
poplitéia (Hecht e Jarvinen, 1967; Gorlin, Sedano e Cerven 
ka, 1968; Pinsky, 1975). Entretanto, a presença adicional, 
nestes casos, de várias características ectodérmicas e de a 
normalidades digitais, que nunca foram encontradas na síndro
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me do pterígio da região popliteia, sugere que os distúrbios 
observados nos casos 2 e 3 representem uma entidade nosolõgi 
ca diferente (Bixler, Poland e Nance, 1973) . Witkop, Brear 
ley e Gentry (1975) consideram que os casos 2 e 3 .apresen 
tam a síndrome do pterígio da região popliteia e vima DE coin 
cidente. Achamos improvável essa possibilidade. Em nossa 
classificação (Tabelas 1, 2 e 3), a síndrome de Rosselli-Gu 
lienetti (casos 2 e 3) representa uma DE bem delineada e per 
tencente ao subgrupo 1-2-3-4.
Cohen (1974) sugeriu que os casos catalogados como per 
tencentes â síndrome de Marshall (Marshall, 1958) represen 
tem uma mera expressão modificada da síndrome de Stickler, 
propondo que se deixe de usar o primeiro epônimo e que seja 
ele substituído por este último. Mesmo que o ponto de vista 
de Cohen seja correto, achamos que o nome da síndrome deve 
homenagear Marshall, que a descreveu em 1958, enquanto Stick 
ler e cols. a descreveram sete anos depois, em 1965.
Embora a síndrome de Rapp-Hodgkin (Rapp e Hodgkin,1968; 
Summitte Hiatt, 1971; Wannarachue, Hall e Smith, 1972) te 
nha muitas características semelhantes à síndrome DE-ectro 
dactilia-fissuras, como a associação de displasia ectodêrnú 
ca, lábio leporino e palato fendido e duto lacrimal anormal, 
os defeitos das extremidades (ectrodactilia) são ausentes na 
primeira (Pinsky, 1975). Se fosse, porém, encontrada uma fa 
mília com aquelas características, na qual a ectrodactilia 
estivesse ausente em alguns indivíduos, a síndrome de Rapp 
-Hodgkin (especialmente o caso reportado por Summitt e Hiatt,
1971) então poderia ser tratada como a mesma síndrome DE
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-ectrodactilia-fissuras (Preus e Fraser, 1973).
A displasia odontotricomélica tem sido também identifi 
cada, por alguns autores (Brill, Hsu e Hirschhorn, 1972) co 
mo a DE-ectrodactilia-fissuras, se bem que alguns autores 
contestem essa identificação (Preus e Fraser, 1973; Pinsky, 
1975; Freire-Maia, 1311a). Na verdade, hã marcantes diferen 
ças entre as duas relativamente à tricodisplasia,às reduções 
ósseas dos membros e outros sinais. Parece-nos, por isto, 
mais acertado mantê-las como duas entidades nosolõgicas dife 
rentes até prova em contrário.
4.2. Estudo da sudorese em cinco displasias ectodéntú 
cas.
Nos casos com displasia odontotricomélica, empregamos 
quatro métodos (Tabela 5) a fim de esclarecer a existência 
ou não de disfunção sudorípara. Cat, Costa e Freire-Maia 
(1972) aplicaram o método da pilocarpina por iontoforese 
(Gibson e Cooke, 1959) na região flexora do antebraço dos pa 
cientes e de seus irmãos normais. A quantidade de suor ex 
cretado nos afetados foi significativamente inferior â dos 
irmãos normais e à média em uma amostra de crianças examina 
das no Departamento, de Pediatria da UFPr. Conseqüentemente, 
os autores concluíram que os pacientes eram claramente hipoi 
drõticos, apesar de não apresentarem aparente intolerância 
ao calor.
Empregamos o mesmo método na região flexora do antebra 
ço, no abdome e nas costas desses pacientes e seus irmãos.
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Os resultados, conforme Tabela 5, mostram que os pacientes 
realmente transpiraram um pouco menos nessa região em rela 
ção aos seus irmãos normais, porém os resultados nas outras 
regiões (abdome e costas) foram normais em relação aos con 
troles, revelando até, em certos casos, que suavam mais que 
estes. 0 fato mais interessante ocorreu quando aplicamos o 
mesmo procedimento, porém substituindo o estímulo químico 
(pilocarpina) pelo estímulo térmico (sauna seca), nas mesmas 
regiões referidas na paciente e em sua irmã normal. Verifi 
camos (Tabela 5) que a região flexora do antebraço, assim co 
mo nas demais regiões, responderam normalmente ao estímulo 
térmico. Infelizmente, o método do estímulo térmico não pô 
de ser realizado no outro paciente.
A discrepância entre os resultados segundo o tipo de es 
tímulo (químico ou térmico) na região flexora do antebraço 
dos pacientes parece-nos difícil de ser explicada. Provável, 
mente, no estímulo químico a pilocarpina não passe totalmen 
te para a região estimulada, devido ao escasso contato dos e 
lêtrodos com a pele dos pacientes, em conseqüência dos gra 
ves defeitos anatômicos nessas regiões. Também notamos que, 
na irmã normal da paciente, o resultado do teste nas costas 
foi mais baixo no estímulo químico do que no térmico, porque 
os elétrodos também não ficaram bem aderidos à pele em conse 
qüência da agitação que a menina apresentou durante o teste; 
isto dificultou, provavelmente, a passagem da pilocarpina 
por iontoforese.
A coleta das impressões plásticas foi tomada das extre 
midádes superiores, para a contagem dos poros por cm de cri£
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ta, e comparadas com as impressões tomadas das regiões hipo 
tenares dos controles. Como podemos observar na Tabela 5,os 
resultados das contagens médias são inferiores aos dos con 
troles, porém isto é provavelmente devido à grande diferença 
entre as idades dos pacientes e controles. Segundo Frias e 
Smith (1968), há um decréscimo na densidade de poros por cm 
com a idade, devido ao incompleto crescimento linear das cris 
tas epidérmicas. Considerando-se a idade dos pacientes, a 
contagem dos poros por cm de crista epidérmica está dentro 
dos limites normais de acordo com a amostra controle de Frias 
e Smith (1968). Através da técnica do aldeído orto-ftãlico, 
constatamos que os poros existentes nestas cristas epidêrmi 
cas são funcionais (Fig. 6). Os pacientes considerados ante 
riormente como hipoidrõticos por Cat, Costa e Freire-Maia
(1972) mostraram-se neste estudo como sendo euidróticos. -Na 
verdade, se analisarmos a distribuição da sudorese em crian 
ças aparentemente normais (Silka, 1977), verificamos que a 
quantidade de suor produzido pelos pacientes, tal como estu 
dados por Cat, Costa e Freire-Maia (1972)-, encontra-se ainda 
dentro dos limites inferiores da normalidade e, não, fora de 
les.
A paciente com a síndrome tricodisplasia-onicogripose 
hipoidrose-catarata apresentou severa hipoidrose, segundo 
Freire-Maia e cols. (1975), após a administração da pilocar 
pina por via sistêmica e reação amido-iodo. Os autores suge 
riram que a hipoidrose fosse, provavelmente, devida à dimi 
nuição do número dos poros das glândulas sudoríparas.
Resolvemos empregar a técnica da coleta e contagem do
76
número de poros em impressões plásticas, nas polpas digitais 
da mesma paciente. Observamos (Tabela 6) que o número médio 
de poros por cm de crista epidérmica é normal, tanto em rela 
ção ao controle como em comparação com os dados de Frias e 
Smith (1968). A presença de poros não indica, no entanto, 
necessariamente, que as glândulas correspondentes sejam fun 
cionais (Verbov, 1970) , porque os poros e os dutos são forma 
dos, na diferenciação das cristas epidérmicas, entre a 12f e 
a 18^ semana de vida fetal, enquanto as glândulas são forma 
das posteriormente (Hale, 1952). Para testar se os poros 
dessa paciente eram funcionais, aplicamos nas regiões em que 
foram coletadas as impressões plásticas, a solução de aldeí 
do orto-ftálico. A reação foi totalmente negativa, enquanto 
a do controle foi positiva (Tabela 6), assim demonstrando 
que os poros não são funcionais. Comprovamos, portanto, que 
a paciente é hipoidrõtica, porém em conseqüência de uma hipo 
função glandular. A paciente não apresentou febre ou algum 
sintoma de desconforto nos dias quentes (Freire-Maia e cols., 
1975). Esta menina vive, porém, em local de clima temperado, 
não tendo as atividades físicas normais de uma criança devi^  
do ao grave retardamento psicomotor. Tentamos investigar me 
lhor esta questão, mas a diretoria da instituição onde vive 
a paciente não permitiu mais nenhum tipo de estudo.
A disfunção sudorípara nesta paciente (com a síndrome a 
lopécia-onicodisplasia-hipoidrose-catarata; Tabela 7), foi 
de difícil interpretação. A contagem dos poros, através das 
impressões plásticas das polpas digitais, foi impossível,por 
que as cristas epidérmicas estão dissociadas devido a espess
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sa camada de ceratose, mesmo apõs a aplicação durante 30 
dias, de ácido salicílico em vaselina, com o fim de dissol 
ver em parte a ceratina (Fig. 3 e 4). Tentamos obter impres 
sões plásticas nas regiões onde há ausência de ceratose, po 
rim essas impressões não permitiram a distinção clara dos po 
ros das glândulas sudoríparas. Quanto à medida do suor ex 
cretado pelo estímulo da pilocarpina na região flexora do an 
tebraço direito, a paciente revelou severa hipoidrose em re 
lação aos controles, cujos resultados estão também de acordo 
com a medida da amostra de crianças normais euidrõticas de 
Cat, Costa e Freire-Maia (1972). Não pudemos aplicar este 
método em outras regiões onde não há ceratose, porque a pa 
ciente não desejou mais colaborar. O teste do aldeído orto 
-ftãlico (Tabela 7), quando aplicado nas polpas digitais de 
ambas mãos da paciente, foi totalmente negativo. No abdome 
e na região fronto-parietal esquerda, no entanto, onde a ce 
ratose é praticamente ausente, houve reação positiva. Esses 
dados sugerem que essa paciente apresenta hipoidrose nas re 
giões ceratõticas (provavelmente os dutos das glândulas es 
tão obstruídos), transpirando normalmente nas regiões onde a
ceratose é ausente (como, por exemplo, no abdome e na cabe
ça). Por esta razão, ela não apresenta hipertermia. Poderia 
mos chamar essa hipoidrose de regional ou parcial.
A síndrome clinicamente semelhante â síndrome de CST
(Tabela 8) é claramente hipoidrõtica por um decréscimo no nú 
mero de poros, como podemos constatar através das impressões 
plásticas. O resultado na aplicação do método da pilocarpi 
na por iontoforese, na região flexora do antebraço direito
78
(Tabela 8), mostra que o paciente transpira um pouco nessa 
região, assim reafirmando que não hã completa ausência da su 
dorese (Felsher, 1944). Ele apresenta, no entanto, grave hi 
pertermia, nos dias quentes. Finalmente, no paciente com u 
ma DE provavelmente nova, com facies mongolóide»verificamos, 
pela Tabela 9, que não hã distúrbio da função sudorípara.
Preferimos utilizar o mitodo da contagem dos poros por
cm de crista epidérmica (Frias e Smith, 1968), ao invés da
2 -contagem por cm (Settineri, 1974), por nos parecer mais prã
tico e também porque, nos primeiros, os resultados das conta 
gens estão especificados por faixas etárias.
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5. RESUMO E CONCLUSÕES
A importância de classificar anomalias com similarida 
des clínicas em grupos nosolõgicos, para fins didáticos, de 
diagnóstico diferencial e de pesquisa, ê indiscutível, embo 
ra essas classificações sejam, muitas vezes, artificiais e 
devam ser aceitas como provisórias (Freire-Maia, 1977à).
O presente trabalho está dividido em duas partes. Na 
primeira apresentamos a revisão clínico-genética de 53 - 59 
displasias ectodérmicas pertencentes ao grupo A e 12, perten 
centes ao grupo B, segundo a classificação clínico-mnemônica 
de Freire-Maia (1971).
< Na segunda parte, investigamos a sudorese em cinco DEs, 
na base de quatro métodos.
Concluímos deste estudó que:
- são euidrõticos os pacientes com a displasia odontotricomei 
lica e o paciente com uma DE provavelmente nova, com fa 
cies mongolóide;
- na síndrome tricodisplasia-onicogripose-hipoidrose-catara 
ta, a paciente i hipoidrótica devido a hipofunção glandu 
lar;
- na síndrome alopécia-onicodisplasia-hipoidrose-surdez a 
paciente possui uma "hipoidrose regional" (nas áreas onde 
a ceratose está presente);
- o paciente com a síndrome clinicamente semelhante á de 
Christ-Siemens-Touraine i hipoidrõtico devido á diminujL 
ção do número de poros.
0 estudo da disfunção sudorípara deve ser feito, na 
maioria dos casos, em várias regiões da pele e através de mé 
todos que indiquem tanto o número de poros como a funcionali 
dade das glândulas a que correspondem esses poros. Outro as 
pecto que deve ser salientado é que os resultados obtidos 
nos pacientes devem ser sempre comparados com controles obtj. 
dos na ocasião e com a distribuição quantitativa da sudorese 
em amostras de indivíduos normais.
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